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Girifl
Klasik galaktozemi; galaktozun metabolize edildi-
¤i yoldaki galaktoz 1 fosfat üridil transferaz (GALT)
enzimin eksikli¤i sonucu ortaya ç›kan otozomal rese-
sif geçiflli bir do¤ufltan metabolizma hastal›¤›d›r. Ga-
laktoz metabolizmas›nda en s›k rastlanan enzim ek-
sikli¤i GALT’d›r (1). Galaktozeminin ömür boyu süre-
cek tedavisi diyetten galaktoz ve laktozun eliminas-
yonudur (2).  
‹nsanda GALT geni 9. kromozomun p13 bölgesin-
de yer almaktad›r. Tan›mlanan yaklafl›k 40 mutasyon
içinde en s›k rastlan›lan› Q188R mutasyonudur (2).
Amniyotik s›v›da galaktitol ölçümü, koriyonik villus-
larda ve kültüre edilmifl amniyositlerde GALT enzim
aktivitesi bak›lmas› ve mutasyon analizi ile prenatal
tan› mümkün olmaktad›r (2). 
Konjenital hipotiroidi önlenebilir zeka gerili¤inin en
s›k nedenlerinden biridir. Neonatal tarama programla-
r›nda saptanan s›kl›¤› 3500–4500 do¤umda birdir. Kon-
jenital hipotiroidi, tiroid ifllevinin kal›c› veya geçici bo-
zukluklar› olarak ortaya ç›kabilir (3,4). Kal›c› konjenital
hipotiroidinin en s›k nedeni tiroid disgenezisidir (5,6).
Yenido¤anda geçici konjenital hipotiroidizmin en s›k
nedeni ise iyot eksikli¤i ve anneden fetusa geçen anti-
tiroid antikorlard›r. Ülkemizde yürütülen genifl kap-
saml› tarama sonucunda geçici konjenital hipotiro-
idizm s›kl›¤› 1/1236 olarak bulunmufltur (6). 
Galaktoz ve metabolitleri karaci¤er, beyin, lens ve
böbrek için toksik olup ovarium geliflimini de boza-
bilmektedir. Ayr›ca tiroid fonksiyonu da etkilenebil-
mektedir (7,8). Bu etkilenme, klasik galaktozemide
galaktoz veya metabolitlerinin toksik etkisiyle oluflan
karaci¤er harabiyeti nedeniyle sentezi bozulan tiroid
ba¤layan globulin eksikli¤ine ba¤l› olabilir (9). Ber-
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ÖZET
Galaktoz ve metabolitleri karaci¤er, beyin, lens ve böbrek için toksik olup, ovarium geliflimini de bozabildi¤i gibi tiro-
id fonksiyonlar›n› da etkileyebilmektedir. Kolestaz nedeniyle gelen ve galaktozemi tan›s› alan olguda normal TSH ve T4
düflüklü¤ü saptanm›flt›r. Bu olgu galaktozemide galaktoz ve metabolitlerinin tiroid fonksiyonlar›n› etkileyebildi¤ini ve
özellikle yenido¤anlarda tiroksin düflüklüklerinde galaktozemi taramas›n› hat›rlamak gerekti¤ini vurgulamak için su-
nulmufltur. (Güncel Pediatri 2007; 5: 85-7)
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SUMMARY
Galactose and its metabolites may alter thyroid functions and development of ovaries while being toxic for liver, bra-
in, lens, and kidney. Normal TSH and low T4 levels were detected in a patient who presented with cholestasis and di-
agnosed as galactosemia. This case was reported to emphasize that galactose and its metabolites may alter thyroid
functions in galactosemia and that there is a need to consider screening for galactosemia in hypothyroxinemia par-
ticularly in newborns. (Güncel Pediatri 2007; 5: 85-7)
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ger ve arkadafllar› galaktozemili iki yenido¤an be-
bekte düflük serum tiroksin (T4) de¤erleri saptam›fllar
ve diyetten galaktozun ç›kar›lmas›yla h›zl› bir flekilde
T4 seviyesinin normale döndü¤ünü rapor etmifllerdir
(9). Bu yay›ndan sonra galaktozemili olgularda tiroid
fonksiyonlar›n›n etkilendi¤ini gösteren olgular bildi-
rilmekle birlikte literatürde az say›da ve çok eski ta-
rihli yay›nlar göze çarpmaktad›r (9,10).
Bu olgu, galaktozemide galaktoz ve metabolitleri-
nin geçici olarak tiroid fonksiyonlar›n› etkileyebildi-
¤ini ve özellikle yenido¤anlarda tiroksin düflüklükle-
rinde galaktozemi taramas›n› hat›rlamak gerekti¤ini
vurgulamak için sunulmufltur. 
Olgu Sunumu
Halsizlik, emmede azalma, sar›l›k ve göbek kana-
mas› olan 11 günlük k›z bebek sepsis ve kolestaz tan›-
lar›yla tetkik ve tedavi edilirken kolestaza ba¤l› ikteri-
nin düzelmemesi üzerine hastanemize sevk edildi.
Olgunun 27 yafl›ndaki annenin ikinci gebeli¤inden
yaflayan birinci bebek olarak zaman›nda, 3000 gram
a¤›rl›¤›nda do¤du¤u, do¤ar do¤maz a¤lad›¤› ve an-
nede hepatit B tafl›y›c›l›¤› nedeniyle ilk gün anne sü-
tü verilmeyen bebe¤in, hepatit B afl›s› ve hepatit B
immünglobulin yap›ld›ktan sonra anne sütüyle bes-
lenmeye baflland›¤› ö¤renildi. 
Soygeçmifl sorgulamas›nda, efliyle aras›nda 3. dere-
ceden akrabal›k bulunan annenin 10 y›l önce subto-
tal tiroidektomi geçirdi¤i ve gebeli¤i boyunca demir,
multivitamin ve folik asit kulland›¤›, tiroid fonksiyon-
lar›n›n normal oldu¤u ö¤renildi. 
Fizik muayenede a¤›rl›¤› 2710 gr (10–25 persantil),
boyu 50 cm (50–75 persantil), bafl çevresi 35 cm (75
persantil), ikterik görünümde, karaci¤eri midklaviku-
ler hatta 3 cm büyüklü¤ünde ve sert olarak ele gelen
olgunun hafif hipotonisitesi d›fl›ndaki di¤er sistem
muayeneleri normaldi. Göz muayenesinde katarakt
saptanmad›.
Laboratuvar tetkiklerinde anemisi mevcut olup,
retikülositozu ve periferik yaymas›nda hemoliz bul-
gusu yoktu. Hastanemize baflvurmadan önce taze
donmufl plazma ve eritrosit süspansiyonu ile trans-
füzyon yap›lan olgunun kanama zaman›, p›ht›laflma
zaman› ve protrombin zaman› normal bulundu. Total
biluribin 12.5 mg/dl, direkt biluribin 8.5 mg/dl, direkt
Coombs testi negatif, AST: 157 ‹U/L, ALT: 78 ‹U/L, GGT:
33 ‹U/L, ALP: 314 ‹U/L, idrarda redüktan madde üç
kez negatif saptanan olgunun laktozsuz diyet sonra-
s›nda bak›lan indirgen madde de negatifti. ‹drar stri-
binde protein, bilirubin ve kan pozitifti, mikroskobik
bak›s›nda hematüri gözlenmedi, tekrarlanan stripler-
de protein, bilirubin ve kan negatif bulundu. ‹zlemin-
de hipoglisemi ve akolik gaita izlenmedi. Di¤er biyo-
kimyasal tetkiklerinde önemli bir patoloji saptanma-
d›. AntiHbs pozitif saptanan hastan›n di¤er viral be-
lirteçlerden antiHCV: negatif, rubella IgM: negatif,
rubella IgG: 184 IU/ml, CMV IgM: negatif, CMV IgG:
287 IU/ml bulundu. TSH: 4.69 IU/ml (1–38), T4:3.66
ng/dl (6.2–22), fT3:1.19 pg/ml (1.8–4.6), fT4: 1.02
ng/dl (2–5.3) bulundu. Total galaktoz:>12.7mg/dl
(<14), serbest galaktoz:>113.6 mg/dl (<9) saptand› ve
Galaktoz-1P üridil transferaz (GALT) enzim aktivitesi
düflük bulundu. Di¤er metabolik tetkiklerinden bioti-
dinaz, fenilalanin, MSUD, immunoreaktif tripsinojen,
aminoasit profili, açil karnitin düzeyi normal bulun-
du. Annede antimikrozomal ve antitiroglobulin anti-
korlar negatif saptand›. 
Galaktozemi tan›s› konan olguda (Tanyalç›n T›p la-
boratuvar› taraf›ndan Amerika Wisconsin laboratu-
var›na gönderilen) GALT mutasyon analizinde Q188R
homozigot mutasyonu, anne ve babada Q188R hete-
rozigot tafl›y›c›l›¤› saptand›. 
Tiroid ultrasonografisinde sa¤ ve solda 5–6 mm hi-
poekoik tiroid dokusu; tiroid sintigrafisinde ise her
iki lobda aktivite tutulumunda belirgin azalma sap-
tand›. Diz grafisinde epifiz k›k›rdaklar› gözlendi. Ko-
lestaza yönelik yap›lan hepatobiliyer ultrasonografi
ve sintigrafi normal bulundu. Galaktozemi ve hipoti-
roksinemi tan›s› konan olguya 10 mcg/kg/g levotirok-
sin baflland› ve hastan›n diyetinden anne sütü ç›kar›-
l›p laktozsuz soya bazl› formül mama ile beslenmeye
baflland›.
Tart›flma
Klasik galaktozemi; galaktozun metabolize edildi-
¤i yoldaki galaktoz 1 fosfat üridil transferaz (GALT)
enzimin eksikli¤i sonucu ortaya ç›kan otozomal rese-
sif geçiflli bir do¤ufltan metabolizma hastal›¤›d›r (1).
S›kl›¤› 1/50.000–1/60.000’dir. Hastal›k Türkiye’de oto-
zomal resesif kal›t›lan di¤er metabolik hastal›klar gibi
daha yüksek (1/23.775) s›kl›ktad›r (2). GALT enziminin
sentezinin kodland›¤› bilinen 9. kromozomun p13
bölgesinde flimdiye kadar 40’dan fazla mutasyon ta-
n›mlanm›flt›r (2). Türk galaktozemik hasta allellerinde
%56.6 ile en s›k rastlanan mutasyon Q188R mutasyo-
nudur (2). Bizim olgumuzda homozigot, anne ve ba-
bas›nda heterozigot Q188R mutasyonu saptanm›flt›r. 
Galaktozemide hipotirodi çok nadirdir. Galaktoze-
mi ve hipotiroidi birlikteli¤i milyonlarca tarama ya-
p›lmas›na ra¤men 1983 y›l›ndan önce hiç bildirilme-
mifltir (10). Galaktoz ve metabolitleri karaci¤er, be-
yin, lens ve böbrek için toksik olup, ovarium geliflimi-
ni de bozabilmektedir (7,8). Galaktoz ve metabolitle-
rinin ayr›ca tiroid fonksiyonlar›n› etkileyebilece¤i bil-
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dirilmifltir (7). Galaktozemide tiroid fonksiyonlar›n›n
bozulmas›n›n, galaktoz veya metabolitlerinin karaci-
¤ere toksik etkisiyle karaci¤er kökenli olan tiroid
ba¤lay›c› globulinin yetersiz sentezine ba¤l› olabile-
ce¤i düflünülmüfltür (9,11). Yetiflkin hastalarda siroz,
viral hepatit gibi karaci¤er hastalar›nda düflük T4,
normal TSH görülebilmesi de bu hipotezi destekle-
mektedir (11). Tiroid fonksiyonlar› üzerindeki hipota-
lamik kontrolün bozulmas› veya tiroksinin tiroid ba¤-
lay›c› globuline ba¤lanmas›n›n azalmas›yla periferik
T4 metabolizmas›n›n de¤iflmesi sonucu bu de¤ifliklik-
lerin görülebilece¤i düflünülmüfltür (11). Bizim olgu-
muzda da galaktozemi tan›s› konulmufl olup T3 ve T4
seviyesi düflük TSH seviyesi normal bulunmufltur. Bu-
nun da galaktoz ve metabolitlerinin toksik etkilerin-
den kaynakland›¤›n› düflünmekteyiz.
Berger ve arkadafllar› T4 düflüklü¤ü ve normal TSH
ile giden iki olgu bildirmifller ve galaktozsuz diyetle ti-
roid fonksiyonlar›n›n normale döndü¤ünü belirtmifller-
dir (9). Berger ve arkadafllar›n›n yay›n›ndan sonra von
Petrykowski, T4 düflüklü¤ü ve TSH yüksekli¤i ile birlik-
te galaktozemili bir vaka ve TSH yüksekli¤i olmadan T4
düflüklü¤ü ile giden üç vaka bildirmifl ve TSH yüksekli¤i
olan olguya tiroid hormon replasman› yap›l›rken di¤er
vakalara galaktozsuz diyetle tiroid fonksiyonlar›n›n
normale geldi¤ini rapor etmifltir (10). Bizim olgumuzda
ise tiroid sintigrafisinde aktivite tutulumunda belirgin
azalma saptanmas› ve annede subtotal tiroidektomi hi-
kayesi nedeniyle hipotiroidinin erken etkilerinden ko-
rumak için galaktozsuz diyet ile birlikte tiroid hormon
replasman› da tedaviye eklenmifltir.
Normal TSH ile birlikte düflük T4 seviyesi (geçici hi-
potiroksinemi), preterm bebeklerde s›k görülmesine
ra¤men term bebeklerde nadirdir. Normal TSH ve ge-
çici T4 düflüklü¤ü term ve preterm bebeklerin asfiksi
ve respiratuvar distres gibi di¤er hastal›klar›nda da
bildirilmifltir (11). Bizim olgumuzda do¤umda asfiksi
hikayesi, respiratuvar distres yoktu ve galaktozemi
d›fl›nda kronik bir hastal›k efllik etmemekteydi.
Bu olgu, galaktozemi vakalar›nda galaktoz ve me-
tabolitlerinin geçici olarak karaci¤er harabiyetine
ba¤l› T4 düflüklü¤ü yapabildi¤ini vurgulamak için su-
nulmufltur. Özellikle tarama testlerinde tiroksin
düflüklü¤ü saptanan olgularda galaktozemi taramas›
akla getirilmelidir. Böylelikle henüz bulgu vermeyen
galaktozemili vakalar erken dönemde yakalanabilir-
ler. Ayr›ca prenatal testler ve mutasyon analizi ile
prenatal tan› mümkün oldu¤u için galaktozemili
çocuklar›n ailelerinde genetik dan›flman›n önemi de
ak›lda tutulmal›d›r.
Kaynaklar
1. Holtan J.B, Walter J.H,  Tyfield L.A. Galactosemia. In: Scriver
C.R, Beaudet A.L, Sly W.S, Vale D. The Metabolic and Molecular
Bases of Inherited Disease, 8th ed. Vol. 1. The McGraw-Hill
Companies, 2001. p.1562-74.
2. Tokatl› A. Galaktozemi taramas›. Katk› Pediatri Dergisi
2000;21:214-23.
3. Saka N, Bafl F. Yenido¤an›n Tiroid Hastal›klar›. In: Da¤o¤lu T,
Oval› F, Samanc› Neonatoloji, 2000:627-31. 
4. Gomella TL, Cunningham MD, Eyal FG. Neonatology:
Management, Procedures, On-Call Problems, Diseases, and
Drugs. 5th ed. Thyroid Disorders, New York 2004. p.585-9. 
5. Behrman RC, Kliegman RM, Jenson HB. Nelson Textbook of
Pediatrics. 17th ed. Disorders of the Thyroid Gland, 2004.
p.1870-90. 
6. Gönç E.N, Yordam N. Çocuk ve adölesanda tiroid hastal›klar›.
In: Günöz H, Öcal G, Yordam N, Kurto¤lu S. Pediatrik Endok-
rinoloji, Pediatrik Endokrinoloji ve Oksoloji Derne¤i yay›nlar›,
2003. p.261-361.  
7. Segal S: Disorders of galactose metabolism. In Stanbury JB,
Wijngaarden JB, Fredrickson, DS, editors: Metabolic basis of in-
herited disease. McGraw-Hill New York, 1977. p.160-81.  
8. Kaufman FR, Kogut MD, Donnell GN, Goebelsmann U, March
C, Koch R. Hypergonadotropic hypogonadism in female
patients with galactosemia. N Engl J Med 1981;304:994-8. 
9. Berger HM, Vlasveld L, Van Gelderen HH, Ruys JH.  Low serum
thyroxine concentrations in babies with galactosemia. 
J Pediatr 1983;103:930-2.  
10. Von Petrykowski W. Galactosemia and hypothyroidism. 
J Pediatr 1984;105:509.  
11. Campbell S, Kulin HE. Transient thyroid binding globulin defi-
ciency with classic galactosemia. J Pediatr 1984;105:335-6. 
Türkmen ve ark. 
Galaktozemili Bir Yenido¤anda Hipotiroksinemi
Güncel Pediatri 2007; 5: 85-7
Journal of Current Pediatrics 85-7
87
GüncelPediatri
